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Las enfermedades raras o enfermedades mino-
ritarias (EEMM) representan un grupo numeroso
y heterogéneo de patologias de baja prevalencia
(inferior a 5 casos por cada 10.000 habitantes) que
se estima afectan a unos 200.000 gallegos y que
presentan una base genética en el 80% de los ca-
S0S, asociandose a menudo con un grado variable
de discapacidad que compromete notablemente
la calidad de vida de los pacientes'. El diagndstico
precoz de estas enfermedades permite, en mu-
chas ocasiones, establecer un tratamiento ade-
cuado y con ello minimizar o evitar complicaciones
graves con secuelas irreversibles. Sin embargo, la
realidad actual pone de manifiesto que el 50% de
los pacientes con enfermedades poco frecuentes
han sufrido retraso en el diagnostico, y en un 20%
este retraso supera los 10 anos desde la apari-
cion de los sintomas hasta la confirmacion en el
diagndstico e inicio del tratamiento. Un periodo
lleno de incertidumbres y temores en los pacientes
y sus familias, que en numerosas ocasiones son
erroneamente diagnosticados de otras enferme-
dades mas comunes y reciben tratamientos inade-
cuados que se suman al impacto fisico, emocional
y econdémico que ya vienen padeciendo?.

Al elevado numero de patologias poco prevalentes
(mas de 7000 descritas) y a la gran heterogenei-
dad de manifestaciones clinicas, hay que sumar al
origen de este retraso diagndstico el desconoci-
miento que rodea a la mayoria de estas entidades
y la falta de circuitos de derivacion de pacientes
con sospecha clinica a profesionales o centros
especializados. De hecho, la propia Union Europea
insta a sus paises miembros a identificar expertos
y crear redes de trabajo colaborativo (de diagnds-
tico, seguimiento y tratamientos), asi como sim-
plificar los circuitos asistenciales y garantizar una
buena conexion entre la atencion primaria y los
especialistas en la atencion a las EEMMS,

El Boletin Oficial del Estado de 7 de febrero de
2007 (Orden SCO/227/2007 de 24 de enero), en
su apartado n.° 14 sobre los campos de accion

Correspondencia: alvaro.hermida@usc.es
Como citar este articulo: Hermida Ameijeiras A

del especialista en formacion en medicina interna
contempla, entre otros aspectos, la atencion al
paciente sin diagnostico y la atencion a pacientes
con enfermedades raras. Somos precisamente
los especialistas en medicina interna, por nuestra
propia formacion integral y por el desarrollo de
nuestra actividad asistencial en los hospitales, una
figura central en la atencion a pacientes adultos
con enfermedades raras. Nuestra vision global e
integradora, en colaboracion estrecha con otros
especialistas hospitalarios, con la red de atencion
primaria y también con las asociaciones de pa-
cientes y familiares nos permite afrontar con ga-
rantias la atencion a este grupo tan heterogéneo
de pacientes y con una complejidad intrinseca
que bien queda reflejado en el estudio de Rivera-
Gallego et al.#

Por consiguiente, el reto del médico internista es
adquirir una adecuada formacion y desarrollar ha-
bilidades y competencias para situarse en el gje de
un equipo multidisciplinar dedicado a la atencion
de los pacientes adultos con EEMM. No olvidemos
que, cada vez mas, muchos de estos pacientes
diagnosticados en el periodo infantil alcanzan la
edad adulta y el especialista en Medicina Interna
se deberia convertir en el destinatario de referencia
para muchas de estas patologias coordinando la
atencion con el resto de agentes sociosanitarios
implicados (red de atencidn primaria, especialistas
hospitalarios, enfermeria especializada, farmacia
hospitalaria, trabajadores sociales, asociaciones
de pacientes, nutricionistas,...).

Para lograr este reto, tanto los residentes en pe-
riodo formativo como los especialistas en activo,
necesitamos el reconocimiento y soporte de los
6érganos de gestion y administracion sanitaria asf
como el espaldarazo de nuestras sociedades
cientificas. En el primer caso, atendiendo a la ne-
cesidad y al consejo de la propia directiva europea
a la que haciamos mencion antes, facilitando la
organizacion estructural del sistema sanitario para
que se establezcan redes de trabajo y colabora-
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“el reto del médico internista es adquirir una adecuada
formacion y desarrollar habilidades y competencias para
situarse en el gje de un equipo muiltidisciplinar dedicado a la

atencion de los pacientes adultos con EEMM”

cion estrecha entre los distintos niveles de aten-
cion sanitaria que favorezcan vias de diagndstico
rapido y mejorar la accesibilidad a las alternativas
terapéuticas disponibles. Un ejemplo paradigma-
tico de la problematica que a menudo se plantea
con los pacientes adultos con EEMM, especial-
mente si estos no son atendidos en centros de
referencia, es la accesibilidad a tratamientos de
alto impacto econémico, ya sea por su compleji-
dad o por su coste. Por otra parte, la administra-
cion sanitaria debe conocer y atender de forma
especifica la complejidad asistencial inherente a
la atencion del paciente con una enfermedad rara.
Tal y como ha quedado reflejado en el estudio
del grupo de trabajo en EEMM de la Sociedad
Gallega de Medicina Interna (SOGAMI)* el elevado
numero de comorbilidades y la necesidad de un
seguimiento mas estrecho de sus patologias en
coordinacion con otros especialistas hospitalarios
obliga al médico internista implicado a emplear un
mayor tiempo de su asistencia clinica a la atencion
de estos pacientes y a estos, a desplazarse a los
centros de atencion de referencia ocasionando
una inversion de tiempo y dinero que casi nunca
llegan recuperar. Finalmente, los érganos de ges-
tién sanitaria deben dotar de herramientas y de un
marco normativo ajustado a los profesionales con
dedicacion a la atencion de estos pacientes. En
este sentido, es necesario implementar esfuerzos
para mejorar la informacion disponible en el ambi-
to de las EEMM vy los registros de enfermedades
son una de esas herramientas que precisan ser
implementadas con mayor razdn en este tipo de
enfermedades, dada su baja prevalencia. Identifi-
car fuentes de informacion validas, una adecuada
incorporacion y codificacion de la informacion y
una posterior evaluacion de su calidad y utilizacion
son necesarios para optimizar el uso de estos re-
gistros. Estas y otras necesidades han sido objeto
de andlisis y reconocimiento por parte de la admi-
nistracion sanitaria gallega y dos de los aspectos
notables a destacar es la creacion en el afio 2018,

del RERGA (Registro de Pacientes con Enferme-
dades Raras de la Comunidad Auténoma de Ga-
licia; Decreto 168/2018, de 20 de Diciembre) y un
ano después, la creacion de la Comision Gallega
de las Enfermedades Raras (Decreto 150/2019 de
7 de Noviembre), “como érgano multidisciplinario
que consensua y desarrolla acciones especificas
en el ambito de la prevencion, diagndstico y tra-
tamiento de las enfermedades raras”. En la com-
posicion de esta Comision se especifica de forma
explicita la incorporacion del médico especialista
en medicina interna entre otros.

Al margen de la administracion sanitaria, otro de
los agentes que deben impulsar y facilitar la par-
ticipacion del médico internista en la asistencia a
estos pacientes, son nuestras sociedades cien-
tificas. La Sociedad Espanola de Medicina Inter-
na (SEMI) y nuestra propia Sociedad Gallega, a
través de los Grupos de trabajo en Enfermeda-
des Minoritarias debemos impulsar la participa-
cion y formacion de los especialistas en Medicina
Interna a través de foros, sesiones formativas y
proyectos de investigacion interhospitalarios en-
tre otras actividades. Destaca en este sentido el
Proyecto SEMI-Excelente, un esfuerzo de la SEMI
por homogeneizar y certificar a través de diver-
S0s estandares de excelencia, la prestacion de la
atencion sanitaria, las actividades investigadoras
y docentes y el soporte organizativo y de gestion
de las Unidades monogréficas de Medicina Inter-
na que atienden en este caso a pacientes con
EEMM. Por otra parte, desde el grupo de trabajo
en EEMM de la SOGAMI, nos proponemos entre
otros objetivos, “la divulgacion de los resultados
asistenciales y de gestién del grupo a través de
publicaciones y reuniones” asi como “promover
proyectos de investigacion interhospitalarios”. Con
este numero especial de Galicia Clinica que pu-
blicamos coincidiendo con la celebracion anual
del Dia Internacional de las Enfermedades Raras
cada 28 de febrero y las publicaciones aportadas
por el conjunto de comparneros de fuera y dentro
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del grupo, asi como la colaboracion especial de la
Dra. Maria Teresa Cardoso, médico especialista en
Medicina Interna y Presidenta de la Sociedad Por-
tuguesa de Enfermedades Metabdlicas (a todos
ellos expreso mi mas sincera gratitud), cumplimos
con el compromiso y los objetivos que adquirimos
al constituir el Grupo de Trabajo, un compromiso
con la Sociedad y con vosotros, companeros.

Son sin duda, estas medidas y otras adoptadas
por la administracion, instituciones y sociedades
cientificas, una oportunidad “excelente” para los
meédicos internistas de acreditar y mejorar la cali-
dad de nuestra asistencia y hacer una utilizacion
eficiente de los recursos que disponemaos.

Finalmente, y por muchos de los argumentos
ya esgrimidos, es preciso elaborar un programa
docente y formativo que incluya la participacion
(rotacion) de médicos residentes y que contem-
ple la vision multidisciplinar inherente a la com-
plejidad de estas enfermedades. Debemos tener
en cuenta el caracter multisistémico de muchas
de las EEMM con multiples érganos y sistemas
afectados, sin duda, un marco apropiado para €l
proceso de aprendizaje del residente en medici-
na interna. Por otro lado, el caracter cronico de
la mayoria de estas patologias y la disponibilidad
de nuevas alternativas terapéuticas, contribuyen al
incremento de su esperanza de vida y por ello, el
especialista que preste asistencia en este ambito
se enfrentara en el futuro a la aparicion de nuevas
comorbilidades y a la disponibilidad de nuevas es-
trategias de tratamiento, hoy en fase experimen-
tal o preclinica, que requieren un mayor grado de
especializacion. El internista con dedicacion a las
EEMM debe ser capaz de detectar precozmente
cualquier descompensacion aguda en la evolucion
de pacientes con un curso fluctuante de su pato-
logia de base y debe conocer y disponer de los
protocolos de actuacion clinica ante estos episo-
dios, donde la actuacion precoz puede suponer la
diferencia entre la resolucion completa del cuadro
0 la aparicion de secuelas mas 0 menos graves y
de caracter irreversible.

La formacion en el ambito de las EEMM incluye un
acercamiento permanente a los servicios clinicos
centrales; en especial el laboratorio de bioguimica
clinica y biologia molecular asi como de anatomia
patoldgica. El abanico de pruebas de laboratorio y
la interpretacion de los resultados, especialmente
de los estudios genéticos vy la adquisicion de com-
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petencias en consejo genético (en un pais donde
la especialidad médica de Genética Clinica no ha
sido aun reconocida) son otros de los campos
obligados de actuacion del médico internista.

La composicion de las unidades monograficas en
enfermedades raras debe ser multidisciplinar in-
equivocamente, puesto que es la mejor forma de
compartir opiniones y tomar decisiones en favor
del paciente con una de estas enfermedades. Y
en este entorno de asistencia multiple coordina-
da, intervienen en la toma de decisiones de una
forma mucho mas activa y decisiva que en otros
ambitos, el paciente, su entorno social y familiar
asi como las agrupaciones y asociaciones de pa-
cientes. Un entorno formado e informado adecua-
damente, contribuye de forma decisiva y eficiente
a trasladar esa informacion y manejar las expecta-
tivas, ademas de poder tomar decisiones de ma-
nera adecuada. No olvidemos que quien convive
con una enfermedad rara acaba convirtiéndose en
el mejor conocedor de la misma.

Para finalizar, no podemos dejar atras tal vez uno
de los quehaceres mas gratificantes del médico
internista con dedicacion a las EEMM y que ocu-
para de forma inevitable una franja de tiempo y
esfuerzo cada vez mayor en el futuro proximo. La
investigacion clinica sobre enfermedades raras ha
experimentado un incremento exponencial en los
dltimos anos y de acuerdo a los datos del Registro
Espafiol de Ensayos Clinicos (REEC) de la Agencia
Espanola del Medicamento (AEMPS), el 18,5% de
todos los ensayos clinicos registrados en nuestro
pais desde 2013 estan focalizados en patologias
poco frecuentes. Para el médico internista es
esencial potenciar la investigacion epidemioldgica
y clinica, basica y traslacional en las enfermedades
raras como llave para mejorar la calidad de vida
de nuestros pacientes.
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